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Abstract
　　Exact　diagnoses　of　dysmorphic　features　are　important　for　definitive　and　differential　diagnosis　of　genetic
diseases　and　congenital　malformation　syndromes．　While　there　are　some　diagnostic　or　quantitative　criteria　for
dysmorphic　features，　most　symptoms　are　diagnosed　morphologically．　As　morphologic　diagnosis　is　diflicult　for
physicians　who　are　not　specially　trained，　photographs　of　affected　patients　or　graphic　images　in　pictorial　materials
are　usually　used　by　most　physicians．　We　established　a　prototype　of　an　online　diagnostic　database　system　for
this　purpose，　which　contains　many　charts　and　pictures　with　definitions　or　descriptions　associated　with　dysmor－
phology．　We　are　developing　this　database　on　the　world　wide　web　to　make　it　widely　available．
Introduction Method
　　Exact　diagnoses　and　classifications　of　dysmorphic
features　are　important　for　a　definitive　and　differential
diagnosis　of　genetic　diseases　and　congenital　malforma－
tion　syndromes．　While　there　are　some　diagnostic　or
quantitative　criteria　for　dysmorphic　features　such　as　the
cephalic　index，　most　symptoms　are　diagnosed　mor－
phologically．　Photographs　of　affected　patients　or
graphic　images　in　pictorial　materials　are　usually　used　by
most　physicians，　because　morphologic　diagnosis　is　not
easy　for　physicians　who　are　not　specially　trained．　To
make　it　easy　to　access　these　information　resources，　we
established　a　prototype　of　an　online　diagnostic　database
system　which　contains　many　charts　and　pictures　with
definitions　or　descriptions　associated　with　dysmor－
phology．
　　We　initially　c eated　a　database　of　existing　figures　in
many　papers　and　books．　The　definitions　or　descrip－
tions　of　dys orphic　features　often　differ．　We　collected
different　names　of　symptoms，　different　definitions　or
descriptions　as　much　as　possible．　Then　we　unified
them　b sed　on　the　standard　names　of　symptoms　defined
by　the　Japanese　Teratology　Society　and　the　Japan
Society　of　Human Genetics．　We　also　left　the　subor－
dinal　n me　as　an　alternative　name．
　　In　our　next　step，　we　coded　all　symptoms　according　to
the　classification　of　the　University　of　Ryukyus　Data　Base
for　Malformation　Syndromes　（UR－DBMS，　developed　by
Naritomii）　Fig．1　and　Fig．2）　and　the　MALF
classification　（Congenital　Malformation　Syndrome
Diagnosis　Expert　System：　developed　by　Kida　et　a12），
Fig．3）　The　UR－DBMS　and　the　MALF　are　widely
used　by　geneticists，　paediatricians　and　obstetricians　in
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Fig．3　Congenital　Malformation　Syndrome
　　　　　Diagnosis　Expert　System
Japan．　Each　database　has　a　unique　code　number　for　a
certain　symptom（Fig．4）．　We　unified　the　codes　of　each
database　by　making　a　cross－reference　database　（Fig．　5）．
Names　of　symptoms　were　classified　into　categories　such
as　the　body　part　or　the　organ　name．　Since　Japanese　has
various　orthographic　systems　（Chinese　characters，　hir－
agana，　katakana），　we　enumerated　the　symptom　names　as
alternative　names　in　some　notations．　We　also　gave　the
English　names　of　symptoms　with　possible　synonyms，
including Latin　names　as　alternative　names．　Examples
are　shown　in　Fig．　8．
　　Based　on　the　exi ting　figures　or　definitions　of　symp－
toms，　we　created　new　images　to　avoid　any　possible
infringement　of　copyright，　and　are　now　adding　them　to
our　database（Fig．6）．　We　are　also　adding　photographs
of　patients　 fter　obtaining　sufficient　informed　consent．
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Fig．6　Drawing　new　images　by　Illustrator＠
As　it　is　diflicult　to　open　our　database　to　the　public
generally　at　present　because　of　copyrights　to　graphic
resources　and　privacy　concerns　for　the　patient’s　appear－
ance，　we　adopted　a　password　authentication　system　（Fig．
7）．
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　Result
　　We　established　the　prototype　of　an　Online　Diagnostic
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（ 3
Database　System　for　Diagnoses　of　Congenital　Anom－
alies　（ODDS）．　lt　is　published　on　a　web　site　using
FileMaker　Pro＠　technology　（Fig．8）．　The　database
onsist 　of　the　following　contents：
　　1）　Reference　number，
　　2）　UR－DBMS　code　number，
　　3）　Kida　code　number（MALF　system　code　number），
　　4）　Nam of　author　or　editor，
）
一　288　一 THE　JOURNAL　OF　TOKYO　MEDICAL　UNIVERSITYVoL　60　No．4
1飾　購　M翻．恥窺鋤　勘捻　蜘麺t
鵡鰯：
麟塾墜甲吟・⑧鷹爆1¢監s¢趨醸磁鍔繍繭砲噂幡熱《欝｝
殴蟹讐一纏塗轡拶三塁轡轡
鵠欝触¢t識護纏麟藪糞繕燃娠蝋
：忌il（：iUi11｝》描紺難濃緯鍵難㈱匿
穂軸謙e難擁◇　灘撮a擁靴s＄事¢漁〈〉叢）bS　＞＄
一
．一留山；馳　　　　　搬◎齢煽協騨蜜聾榊㍑脳触価尊勲轄騨1◎鳳
　　　　　　　　　　薯撃艶2轟，奮硲14登緻桝 　　　　　．
　　　　　：鋒■■喩　　　　　　恥毫緬創晦胸飾◎酬d嬬￥φ麟hikse
　　　　　　　　　　醐蝋一調｝鱒
お」懇
協Qr懸醐瞭
粋鱈伽麟
．瞬灘　　　　　…　
　　　　　悼差脚幡羅軸繰綜
cr鶏敏鴨蟻独牌毒繕獅夢糊騨銘蝋
　　　　　　　　　　　説
懸鋤
　　　　　　　　　　　　　　　　講
1－窒秩E　wt　twnet
Fig．7　Authentication　of　online　database
一1嚢璽獲墾二’．｝；簿爆　塾鰍　　葱鱒　　FStVt　rites　灘登勧　　麺｛9i逆編・航コ鍵鰺．．．釧．盤§鱒＿懸蝉二二脚矯戯織・韓．瞬．r製．．． ．
1’ajlSEkkl姦雄㈱、〃T？22a．te，囎〆F擬隔溝t外。
tt．』…一’一’　榊『…」「唱．π‘．　げ”…．．”．．．～蝋『T・「「閲　一一・一・”［一一’　t一一一一一‘韻…一一．一一申曽一一・．嚇一“一e・・一a・一．…坤一暫甲…一・…甲．岬・．　　　．一輔一噺一・一一一．
　　　　　　●　　　　　　　　　　　　■　　　　　　　．　　　　　　　　　　●　　　　　　　趣　　o　　　　　　　　“　　腐　　　富　　　　　　　　　　　　ρ
臨騒灘壷麟諾出面論．濡濡烹瀧∵謙．欝，．．編漏．，、，　H，：／t一’，一tnv．tt＿＿∴．
　　　　　　　　　　　　　　癬：濃
．．一，．一一一一一ha”＿tt，。．．．，．．＿＿二こ二］縮コ：
　　　　　　　　　　　　　　　　　　i
F慧 Rnt．　scma　an
擁鞠r（9戯著蟹｝
．．＿＿轟…．、2塾．i
　　　　　　興
了姻：鰍9縣謄．　　　1．9晶論謡．∴．一．／．
灘聴憂悶　　窪観奪“1一国Flle一伽髪灘畑．蓬騰　轟婬．鰹噺〔
，
　　■　　　厚　　　　響　諏
　奪　＝　　　　　　“　　　　　　聖
懸膿．塾
@∫　’；’・．
灘灘
　　　44Si（t，：il，
「翰1鞍
［＝＝　＝］
jetit““li　絃傘。駄
［III＝＝＝＝＝　：＝　ll
Wl．〔＝　戸蝋一　　　Yew　an蝋繍卿“
触撫鰍｝
．し冨瓢絵職雪嬬◎rv
熱ε面麺＃塞セ聲＃溺t饗
ジ脇　han　±s露　浄畢瀦¢「叢
鋤鱈　¢紬セ餓酵髪
　致，　　　童旛　　．も壕　　欝顎繍鍍1乳　額ゆゲ◎強悔φ「偽レ
重喜伽繍繍．ii馬　灘筆触r骸閃騨・恥　聖御犠誉霧》こ鍵薄
㎞セ
、燃橿b儲蕪鍛圃鶴訓騨こ
　か1噸撒勲らξ慧急
婁　窃　　　τ　　　⑳．　叢　　警た　　　」　　　0＞
1盈『』 …T『「烹…！聯事膿乾1． ノ
Fig．8　Sample　image　of　database（aracnodactyly：Steinberg　thumb　sign）
5）
6）
7）
8）
9）
10）
11）
12）
Name　of　journal　or　book，
Volume　number　of　journal，
Page　number　of　journal，
Published　year，
Publishing　company　name　of　book，
Place　of　publication，
Terms　for　large　categories　such　as　body　parts，
Terms　for　middle　categories　such　as　organ　names，
　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　　（
　　　13）　Terms　for　small　categories　such　as　symptom
　　names，
　　　14）　Definitions　or　descriptions　of　the　symptoms，
　　　15）　Pictures　（figures，　schemata，　and　photographs），
　　16）　Data　of　the　picture（monochrome　or　color，　graph－
　　ical　data　file　name，　picture　size，　resolution，　and　picture
　　number）
　　　　Since　the　original　product　is　the　Japanese　version，
4）
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Fig．9　Search　page　（look　up　“aracnodactyly”　in　the　database）
knowledge　of　Japanese　is　required　to　edit　the　original
database．　On　the　other　hand，　as　web　publishing　is
done　in　English，　users　can　browse　and　search　the
database　in　English（Fig．9）．　Some　data　in　the　database
are　written　in　Japanese　for　the　Japanese　user’s　facilities
in　the　current　version．
　　We　are　planning　to　construct　versions　of　the　same
database　in　English　only　or　in　other　languages．
Discussion
　　Our　database　system　simplifies　the　diagnosis　of　con－
genital　malformation　by　employing　many　graphical
resources．　ln　our　next　step，　we　will　unify　our　symptom
codes　with　the　codes　of　POSSUM＠　dysmorphology
database　（developed　by　M　urdoch　Children’s　Research
Institute，　Australia）　and　the　Oxford　Medical　Database
（developed　by　Oxford　University，　England）　which
includes　the　Lo don　Dysmorphology　Database，　Neur－
ogenetic　Database　and　Dysmorphology　Photo　Library．
　　As　it　is　expensive　and　requires　much　time　to　draw
many pictures，　we　are　using　computer　software　to
modify　the　or g nal　pictures　of　normal　organs　and　tis－
sues．　Though　it　is　a　powerfu1　method，　it　requires　skill
to　operate　the　computer　software，　and　we　are　exploring
cheaper　methods．
　　Exact　diagnosis　of　dysmorphic　features　is　important
for　a　definitive　diagnosis　of　not　only　congenital　malfor－
mation　disease　but　also　genetic　diseases．　On　the　other
ha d，　lack of　dysmorphologists　is　a　problem　which　is
common　to every　country．　A　computer一　assisted　diag－
nosis　system　is　usefu1　in　this　field　as　the　diseases　are　rare．
We　a 　planning　to　construct　databases　using　other
Asian　languages．
　　We　a so　plan　to　make　the　ODDS　web　site　employing
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Fig．10　Construction　of　new　database
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not　FileMakeT’（D　but　XML　technology　which　will　facili－
tate　access　to　the　database　on　the　web．　We　will　be　able
to　construct　a　database　in　different　languages　by　making
new　XML　files　referring　to　the　common　XML　files．
Graphic　resources　are　also　used　as　common　files　（Fig．
10）．　lf　we　wish　to　use　XML，　we　may　have　to　paitially
reconstruct　the　database．
　To　make　an　international　dysmorphology　database，
international　collaboration　is　required．
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先天異常診断のためのオンライン変異徴候データベースシステム
　　　Online　Dysmorphology　Database　System（ODDS）の開発
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【要旨】遺伝子疾患や先天奇形症候群の確定診断や鑑別診断を行うに際しては，変異徴候の正確な診断を行うことが重要
となる．変異徴候のいくつかには定量的な診断基準があるが，大部分は形態学的診断に頼っている．従って，専門的研修
を積んでいない医師にとっては形態学診断が困難であるため，通常，多くの医師は図譜やアトラスなどに記載されている
患者の写真や模式図を使用して診断を行っているのが現状である．我々はこの形態学的診断を補助する目的で，変異徴候
に関連する多くの図譜にその定義や説明を付記したオンラインの診断データベースシステムの雛型を開発したので報告
する．我々は更にこのデータベースを広く利用してもらうため，インターネットのWWW上で公開すべく開発を進めてい
る．
〈Key　words＞変異徴候，データベース，先天異常，鑑別診断，…
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